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120г
Марфанов синдром
Arahnodactilia Голем степен на пенетрабилност и
варијабилна експресија
1:5000
Сите општествени и
етнички групи
1892  Францускиот педијатар
Bernard Marfan
Генетика на МС
Мутација на генот (FBN 1)
Протеин: фибрилин 1 
transforming growth factor beta TGF-β
Клиничка слика
Генетска опсервација
15   Хромозом
15q21.1
25%  од пациентите
de novo mutacija
генетика
Автосомно доминантно
Хетерозиготни носители
Старосната граница на таткото
Нарушувања на сврзното
ткиво
Фибрилин / сврзен протеин/гликопротеин
Аорта, лигаменти на леќа
Периостеум
Абнормален фибрилински протеин
Оштетувања
Скелетен, 
кардиоваскуларен систем
ЦНС
респираторен
систем кожа
Очни промени
Миопија
Ectopis lens
глауком

Скелетни оштетувања
сколиоза
Pectus excavatum
кифоза
arachnodactilia
Pectus carinatum
Кардиоваскуларен систем
Дисфункција
на
срцеви
валвули
анеуризми
аномалии
растегливихиперпластични
Хипотонични
Мускули и зглобови
Диспропорционалност
на рацете
во однос
на трупот
Оштетување на
градниот
кош и градната
коска
Рамни и млитави
стапала
Сколиоза
Спондилоза
Лордоза
Потешкотии
Во учењето
концентрација
Dura mater
Намалена
Кортикална
функција
Ментална ретардација
Промени на кожата
stria atrophica
stria gravidum
hiperextensible

Респираторен систем
Пнеумоторакс
атмосферски притисок!!!
емфиземи
Намалување на белодробен капацитет
Физичка работа
Професионално
занимање со спорт
Хируршки зафати
Офталмолошки прегледи
Терапија
(симптоматска)
 Генска
 Стероиди
 Адренергични блокатори
Физикална терапија

support@marfan.org

